



T erveydenhuolto on siirtymässä geenitie-don hyödyntämisen aikaan. Yksi keskei-sistä ja nopeimmin kasvavista alueista 
on farmakogenetiikka. Yhdysvalloissa 18 %:iin 
avohoidossa määrätyistä lääkkeistä liittyy ge-
neettistä vaihtelua, jonka vuoksi osalle poti-
laista kannattaisi valita vaihtoehtoinen lääke tai 
aloitusannos (1). Tulevaisuudessa lääkehoitoa 
valittaessa tulisikin muiden potilaskohtaisten 
tekijöiden lisäksi käyttää apuna myös tietoa po-
tilaan perintötekijöistä (KUVAT 1 ja 2).
Toistaiseksi farmakogeneettisten testien 
käyttäminen Suomessa on tiettävästi ollut vä-
häistä. Syynä on arvioitu olevan testien saata-
vuus, kalleus ja tiedonpuute niiden hyödyntä-
mismahdollisuudesta. Geenitestien halpene-
misen myötä on tullut mahdolliseksi määrittää 
useat lääkehoitoihin vaikuttavat geenit yhtä 
aikaa (TAULUKKO 1). Geenitestauksen kustan-
nukset eivät olekaan enää jatkossa geenitiedon 
hyödyntämisen pullonkaula, vaan kliinikolle 
haasteita tuovat geenitiedon tulkitseminen sekä 
sopivan lääkityksen ja annoksen määrääminen 
testatulle potilaalle (1). Farmakogenetiikan 
hyödyntämistä edistämään ja farmakogeneet-
tisiä lääkehoidon ohjeistuksia laatimaan on 
perustettu useita kansallisia ja kansainvälisiä 
yhteistyöelimiä, esimerkiksi eurooppalainen 
European Pharmacogenetics Implementation 
Consortium (EU-PIC) ja Yhdysvaltain Natio-
nal Institute of Healthin alaisuudessa toimiva 
Clinical Pharmacogenetics Implementation 
Consortium (CPIC), jonka laatimiin ohjeis-
tuksiin alla olevissa esimerkeissä viitataan (2). 
Kliinistä päätöksentekoa helpottamaan on luo-
tu myös elektronisia tietokantoja, ja päätök-
senteon tukiohjelmia pyritään saamaan osaksi 
potilastietojärjestelmiä (3,4,5). Suomessa Ter-
veysportin kautta saatava GeneRx-tietokanta 
sisältää tiedot noin sadasta Suomessa mark-
kinoilla olevasta lääkkeestä, joiden tehoon, 
annostarpeeseen tai haittavaikutusriskiin poti-
laan perimä vaikuttaa. Tietokantaan on valittu 
pääasiassa ne geeni-lääkeparit, joista näytön 
perusteella on merkitystä kliinisessä päätöksen-
teossa. 
Esimerkkitapaukset
Potilas 1 on täysiaikaisena keisarileikkauksella syn-
tynyt vauva. Vierihoidossa syöminen oli huonoa, lap-
si oli veltto ja löydettiin äidin vierestä harmaana ja 
hengittämättömänä. Äidille oli määrätty kivun hoi-
toon kodeiinia. Lapsen seerumin morfiinipitoisuus oli 
70 ng/ml, kun yleensä kodeiinia käyttäneiden äitien rin-
tamaitoa saa vien vauvojen seerumin morfiinipitoisuus 
on 0–0,2 ng/ml. Äiti oli perinnöllisesti erittäin nopea 
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Miten hyödyntää genomitietoa potilastyössä?
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Voiko potilaasi kodeiini- tai tramadoliannoksen jälkeen poikkeuksellisen huonosti? Eivätkö trisykliset 
 masennuslääkkeet tai serotoniinin takaisinoton estäjät (SSRI) helpota potilaasi masennusta? Saiko 
klopidrogreelin käyttäjä lääkkeestä huolimatta aivoinfarktin? Farmakogenetiikka voi auttaa selvit tä-
mään edellä mainittuja tilanteita. Lääkevasteen geneettisestä vaihtelusta tiedetään jo paljon, ja sen 
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koodaavien geenien perinnöllinen vaihtelu voi johtaa lääkeaineen pitoisuuksien moninkertaisiin eroihin. 
Myös vakavat immunologiset lääkereaktiot voivat riippua potilaan perimästä. Farmakogenetiikan 
kliinistä hyödyntämistä auttavat halpeneva geenitestaus, testitulosten parantuva tulkinta ja lääkehoidon 
ohjeistukset, päätöksenteon sähköiset tukijärjestelmät sekä kansallinen genomistrategia. 




Väestössä esiintyy geneettistä vaihtelua entsyymin metabolianopeudessa













Hidas Keskinopea Nopea Erittäin nopea
Metabolianopeus
Hidas Keskinopea Nopea Erittäin nopea
Metabolianopeus
Haittavaikutukset Haittavaikutukset
Pienentynyt lääkepitoisuus, puutteellinen vaikutus
KUVA 1. Lääkemetaboliaan osallistuvien entsyymien aktiivisuuteen liittyy geneettistä vaihtelua. Käytettäessä 
lääkettä standardiannoksella, tavanomaista hitaammilla metabolianopeuksilla lääkepitoisuudet suurenevat 
liikaa, jolloin haittavaikutusriski kasvaa. Erittäin nopeilla metaboloijilla lääkepitoisuudet jäävät liian pieniksi, 
ja siten lääkkeen teho voi jäädä puutteelliseksi. Sovittamalla lääkeannos genotyypin mukaiseksi, voidaan 
lääkehaittoja ja tehottomia hoitoja vähentää, jolloin myös hoidon kokonaiskustannukset voivat vähentyä.
KUVA 2. Lääkemetabolianopeuden geneettinen vaihtelu voi johtaa liian suureen tai pieneen lääkepitoisuuteen 
hitailla ja erittäin nopeilla metaboloijilla. Terapeuttiseen pitoisuuteen tähtäävät standardiannokset ovat peräisin 










CYP2D6-metaboloija, jolloin äidin seerumin ja rintamai-
don morfiinipitoisuudet nousivat vaarallisen suuriksi. 
Kodeiini on aihiolääke, joka muuttuu CYP2D6:n vaiku-
tuksesta morfiiniksi. Tässä ta pauk sessa lapsi selvisi hen-
gissä. Vastaavanlaisessa tapauksessa alateitse syntynyt 
lapsi menehtyi, kun äiti, joka oli erittäin nopea CYP2D6-
metaboloija, oli saanut kodeiinia episiotomiakipuun (2).
Potilas 2 on 32-vuotias nainen, joka on kärsinyt ma-
sennuksesta useita vuosia. Hän oli käyttänyt useita eri 
SSRI-lääkkeitä ilman vastetta. Sairaalahoitojaksoja oli 
paljon, ja ne olivat venyneet lääkemuutosten ja lääke-
vasteen puuttumisen vuoksi pitkiksi. Nyt oli kokeil-
tu nortriptyliinia, mutta tälläkään lääkkeellä ei saatu 
vastetta, ja seerumin nortriptyliini pitoisuus todettiin 
pieneksi. Farmakogeneettisessä tutkimuksessa havait-
tiin, että nainen oli CYP2D6:n suhteen erittäin nopea 
metaboloija, minkä takia nortriptyliinin pitoisuudet 
seerumissa jäivät alle hoitotason. Myös tiettyjen SSRI-
lääkkeiden puuttuvat vasteet voivat johtua CYP2D6-
genotyypistä.
Kliiniseen käyttöön jo soveltuvia 
geenitestejä
Kliinikon kannalta lohdullista on se, että tällä 
hetkellä kliinisesti merkittäviä lääkeainemeta-
boliaan vaikuttavia geenejä tunnetaan suhteel-
lisen pieni joukko: alle 20 ihmisen kaikkiaan 
noin 20 000 geenistä (TAULUKKO 1) (1,6). Näis-
tä tärkeimpiä ovat tietyt CYP-entsyymiperheen 
geenit, lääkkeiden konjugaatioaineenvaihdun-
taan liittyvät geenit (muun muassa tiopurii-
nimetyylitransferaasi, TPMT), immunologi-
set HLA-geenit sekä muun muassa statiineja 
maksaan kuljettavan OATP1B1-transportterin 
 SLCO1B1-geeni. Suuri osa näistä geeneistä si-
sältyy nykyään useampaa geeniä kerralla tutki-
viin farmakogeneettisiin paneeleihin, joita voi-
daan räätälöidä eri käyttökohteiden mukaisesti.
CYP2D6 on maksaentsyymi, joka osallistuu 
muun muassa eräiden beetasalpaajien, masen-
nus- ja psykoosilääkkeiden sekä opioidikipu-
lääkkeiden aineenvaihduntaan (TAULUKKO 2). 
Yksilöt voidaan jakaa entsyymin geneettises-
ti määräytyvän metabolianopeuden mukaan 
neljään ryhmään: erittäin nopeisiin tai ultra-
nopeisiin (ultrarapid), nopeisiin (extensive, 
”normaali” nopeus), keskinopeisiin tai osittain 
hidastuneisiin (intermediate) ja hitaisiin (poor) 
metaboloijiin. Hitaita CYP2D6-metaboloijia 
on valkoihoisessa väestössä 2–10 % (suomalai-
sessa väestössä 3 %) ja erittäin nopeita 1–10 % 
(suomalaisessa väestössä 7–8 %) (7,8). Meta-
bolianopeusryhmien osuudet vaihtelevat eri 
väestöissä huomattavasti, ja esimerkiksi eräis-
sä afrikkalaisissa väestöissä erittäin nopeiden 
esiintyvyys on jopa 10–20 % (7). Esimerkki-
tapauksen kodeiini on aihiolääke, josta tavalli-
sesti osa muuttuu maksassa CYP2D6-entsyy-
min välityksellä morfiiniksi. Hitailla metaboloi-
jilla kodeiinin teho voi jäädä riittämättömäksi, 
ja erittäin nopeilla haittavaikutusten riski on 
suurentunut (7). Jos potilas tiedettäisiin jo hoi-
don alussa hitaaksi CYP2D6-metaboloijaksi, 
hän säästyisi turhalta lääkityskokeilulta ja riit-
tämättömältä kivunhoidolta. Toisaalta erittäin 
nopeilla metaboloijilla morfiinipitoisuudet 
voivat nousta vaarallisen suuriksi, mikä voi 
johtaa vakaviin haittavaikutuksiin (sekavuus, 
uneliaisuus, pahoinvointi, oksentelu, umme-
tus) ja jopa henkeä uhkaavaan myrkytykseen 
hengityksen lamautumisen vuoksi (esimerkki­
tapaus  1). Kodeiinin käyttö kivun hoidossa ja 
yskänlääkkeenä on nykyisin tunnetusti vasta-ai-
heista erittäin nopeilla CYP2D6-metaboloijilla 
(9). Tramadoli ei ole näille potilaille hyvä kipu-
lääkevaihtoehto, koska myös se on CYP2D6:n 
välityksellä aktivoituva aihiolääke (7).
CYP2C19 on maksaentsyymi, joka osallis-
tuu muun muassa eräiden psyykenlääkkeiden, 
protonipumpun estäjien ja antitrombootti klo-
pidogreelin metaboliaan. Myös sen metabolia-
nopeudet voidaan jakaa hitaista erittäin nopei-
siin kuten CYP2D6:lla. Genotyyppien esiin-
tyvyydet riippuvat etnisestä taustasta ja vaih-
televat muutamasta prosentista jopa puoleen 
koko väestöstä. Hitaita metaboloijia valkoisessa 
väestössä on arviolta 2–5 %. Klopidogreelin 
(aihiolääke) antitromboottinen teho jää puut-
teelliseksi hitailla metaboloijilla, mikä altistaa 
aivo- ja sydäninfarkteille ja valtimostenttien 
tukkeutumisille (10). Havaijilla klopidrogreeliä 
markkinoivaa lääkeyhtiötä vastaan nostettiin 
syyte, koska suuri osa havaijilaisista on hitaita 
CYP2C19-metaboloijia ja klopidogreelin teho 
on heillä näin ollen heikentynyt (11). 
TPMT:n määritys oli yksi ensimmäisistä 
kliiniseen käyttöön tulleista farmakogeneetti-
sistä testeistä. TPMT on entsyymi, joka  vastaa 
syöpä- ja immunosuppressiohoidoissa käytet-
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ty jen tiopuriinilääkkeiden (atsatiopriini, mer-
kaptopuriini ja tioguaniini) metaboliasta. Pe-
riytyvä, matala TPMT:n aktiivisuus esiintyy 
lievempänä heterotsygoottimuotona noin 
3–14 %:lla ja vaikeampana homotsygootti-
muotona noin 0,3 %:lla valkoisesta väestöstä 
(12,13). Pieni aktiivisuus altistaa tiopuriini-
lääkkeiden aiheutt amille vaikeille haittavaiku-
tuksille, joita ovat myelosuppressio, leuko penia 
ja mahdollisesti jopa sekundaariset syövät 
(13,14). Sovittamalla potilaan saama tiopuriini-
lääkitysannos hänen TPMT-aktiivisuutensa 
mukaan haittavaikutuk set voidaan estää (13). 
Entsyymiaktiivisuus voi daan määrittää geneet-
tisesti, ja se on tällä hetkellä rutiinikäytössä esi-
merkiksi lasten leukemioiden hoidossa (15). 
OATP1B1-proteiini osallistuu  statiinien 
kuljetukseen verenkierrosta maksaan. Sitä koo-
daavan SLCO1B1-geenin tietyt  variantit hei-
kentävät proteiinin kuljetustoimintaa. Tämä 
johtaa statiinien kertymiseen plasmaan ja suu-
rentuneeseen myopatia- eli lihashaittavaikutus-
riskiin, mikä koskee etenkin simvastatiinia 
(16,17,18). Riskialleelien esiintyvyys on ho-
mo- ja heterotsygoottimuodot yhteenlaskettu-
na jopa noin 40 %. Nämä alleelit suurentavat 
myös muiden statiinien pitoisuuksia ja mahdol-
lisesti niiden aiheuttaman lihashaittavaikutuk-
sen riskiä. SLCO1B1-geenimuutoksen lisäksi 
tärkeitä lihashaittavaikutukselle altistavia teki-
jöitä ovat muun muassa statiinin suuri annos, 
tietyt lääkeyhteisvaikutukset, monien sairauk-
sien samanaikainen esiintyminen ja potilaan 
iäkkyys (17). SCLO1B1-genotyyppiä voitaisiin 
käyttää apuna statiinilääkitystä valittaessa, eri-
tyisesti kun tarvitaan suuria statiiniannoksia tai 
jos potilaalla on muita lihashaittavaikutukselle 
altistavia tekijöitä.
HLA-geenit ovat tärkeä osa immuunipuo-
lustusjärjestelmää, ja niiden tuottamat proteiinit 
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CFTR Cystic fibrosis transmembrane 
conductance regulator (kloridi-
kanava)
Kyllä Ivakaftori Lääke ei vielä 
ole Kelan lääke-
luettelossa
CYP2C9 Sytokromi P450 2C9 Kyllä Varfariini, fenytoiini Kyllä
CYP2C19 Sytokromi P450 2C19 Kyllä Klopidogreeli, antidepressantit, 
protonipumpun estäjät
Kyllä
CYP2D6 Sytokromi P450 2D6 Kyllä Kodeiini, tramadoli, trisykliset 
masennuslääkkeet, SSRI-lääkkeitä
Kyllä
CYP3A5 Sytokromi P450 3A5 Kyllä Takrolimuusi Kyllä
DPYD Dihydropyrimidiini-dehydro-
genaasi













IFNL3 (IL28B) Interferoni lambda-3 Kyllä PEG-interferoni alfa Kyllä
SLCO1B1 OATP1B1-transportteri Kyllä Simvastatiini, muut statiinit Kyllä
TPMT Tiopuriini-S-metyylitransferaasi Kyllä Atsatiopriini, merkaptopuriini, 
tioguaniini
Kyllä
UGT1A1 UDP-glukuronyylitransferaasi 1-1 Ei Irinotekaani, atatsanaviiri Kyllä




toimivat antigeenin esittelijöinä immuunipuo-
lustuksen soluille. Joihinkin HLA-genotyyp-
peihin liittyy autoimmuunitautien tai vakavien 
lääkehaittavaikutusten riski. Lääkehaittavaiku-
tusten yhtenä mekanistisena mallina on esitetty, 
että HLA-molekyylin ja lääkemolekyylin muo-
dostama yhdistelmä aiheuttaa T-solujen stimu-
laation, mistä seuraa immuunipuolustuksen 
aktivaatio omaa HLA-rakennetta vastaan (19). 
HLA-B-geenin muotoon *58:01 liittyy allopu-
rinolia käytettäessä suurentunut rakkuloivien 
vakavien ihoreaktioiden, Stevens–Johnsonin 
oireyhtymän (SJS) tai toksisen epidermaalisen 
nekrolyysin (TEN) riski. Riski alleelin esiinty-
vyys on valkoisessa väestössä 1–2 %:n luokkaa, 
mutta tietyissä aasialaisissa ja afrikkalaisissa po-
pulaatioissa 10 %:n tasoa (20). 
HLA-B*15:02-variantti on puolestaan liitet-
ty karbamatsepiinin ja fenytoiinin aiheuttamiin 
SJS/TEN-reaktioihin (21,22). Myös näiden 
lääkkeiden Yhdysvaltain ja Euroopan lääke-
viran omaisten hyväksymät valmisteyhteen-
vedot mainitsevat asiasta. HLA-B*15:02:n esiin-
tyvyys on valkoisessa väestössä lähes olematon, 
mutta osalla aasialaisista esiintyvyys on yli 20 % 
(21,22). Oman lisänsä fenytoiinin farmako-
genetiikkaan tuo siihen liittyvä CYP2C9:n vaih-
telu (22).
Lääkevasteeseen voi vaikuttaa 
useampi geeni
Varfariinin kannalta merkittäviä geenejä 
ovat sitä metaboloivan CYP2C9-entsyymin 
geeni ja K-vitamiiniriippuvaisten hyytymis-
tekijöiden synteesiin liittyvä VKORC1 (23). 
Yhdysvaltain lääkevalvontaviranomainen FDA 
lisäsi vuonna 2007 varfariinin valmisteyhteen-
vetoon kehotuksen näiden geenien huomioi-
misesta varfariinin annostelussa. Backman 
ym. kirjoittivat aiheesta Duodecimissa vuon-
na 2008, jolloin geenitestaamiselta odotettiin 
selvää hyötyä annostarpeen arvioinnissa (24). 
Tämän jälkeen julkaistut kontrolloidut tutki-
mukset ovat osoittaneet hyödyn rajalliseksi 
annostuksen suunnittelussa ja terapeuttisella 
INR-alueella pysymisessä (25,26). Euroop-
palaisen kontrolloidun tutkimuksen mukaan 
geenitietoa hyödyntämällä voidaan kuitenkin 
nopeuttaa sopivan varfariiniannoksen löytä-
mistä ja vähentää hoidon alkuvaiheessa ilme-
nevän liiallisen antikoagulaation riskiä, jolloin 
hoitoon liittyvät vuodot saattaisivat myös vä-
hentyä (27).
Masennuslääkkeistä sekä SSRI- että trisyk-
listen lääkkeiden metaboliaa säätelevät poly-
morfiset CYP2D6- ja CYP2C19-entsyymit. 
Raas ka ym. kirjoittivat CYP2D6-geeni tes-
tauk sesta masennuslääkityksen valinnassa jo 
vuonna 2008. Tuolloin testaaminen nähtiin 
hyödylliseksi ainakin trisyklisten lääkkeiden 
osalta, mutta ajateltiin, ettei siitä ole muuten 
rutiinikäyttöön (28). Nyt halventuvan ja yleis-
tyvän geenitestauksen aikakaudella myös enna-
koiva rutiinitestaus voisi olla arkipäivää. Näi-
den CYP-geenien testaamisesta voi olla hyötyä 
muidenkin lääkkeiden osalta. 
Farmakogenetiikka saapuu klinikkaan
TAULUKKO 2. CYP2D6-entsyymin välityksellä metabo-
loituvia lääkkeitä. CYP2D6:n aktiivisuuteen liittyy huomat-
tavaa geneettistä vaihtelua. Lääkkeistä on korostettu ne, 
joiden kohdalla geenitestistä voi erityisesti olla hyötyä lää-






























CPIC on julkaissut CYP2D6:n osalta suosi-
tukset fluvoksamiinille ja paroksetiinille, 
CYP2C19:n osalta puolestaan sitalopraamille, 
essitalopraamille ja sertraliinille (29). Suosi-
tusten taso ei ole kaikilta osilta vahva, mutta 
toisaalta annetut ohjeet selkeästi ohjaavat joko 
aloitusannoksen tai lääkkeen valinnassa. Vankin 
näyttö koskee sitalopraamia ja essitalopraamia, 
joiden osalta hitaille CYP2C19-metaboloijille 
suositellaan tavallista pienempää aloitus- ja 
enimmäisannosta (29). CPIC:n trisyklisten 
lääkkeiden sekä CYP2D6- että CYP2C19-
genotyypit huomioiva suositus on tehty pää-
asiassa ami- ja nortriptyliinin tutkimuksiin pe-
rustuen. Suosituksen mukaan trisyklisten lääk-
keiden samanlainen kinetiikka mahdollistaa 
suosituksen ulottamisen myös muihin trisyk-
lisiin valmisteisiin, kuten doksepiiniin (30). 
Mielialalääkkeen valinta voi joskus olla vasteen 
puutteen tai haittavaikutusten takia ongelmal-
lista, kuten toisessa potilasesimerkissämme. 
Geenitestauksesta voi olla apua masennuslääki-
tyksen ja sen aloitusannoksen valinnassa.
Miten farmakogeneettinen tieto 
saadaan kliiniseen käyttöön?
Geenitiedon käyttöönottoa edistämään on 
laadittu kansallinen genomistrategia, jonka 
taustalla on sosiaali- ja terveysministeriön aset-
tama työryhmä. Farmakogenetiikka on yksi 
strategian neljästä kärkihankkeesta. Strategian 
tavoitteena on, että geenitieto on tehokkaassa, 
terveyttä edistävässä käytössä jo vuonna 2020. 
Päämääränä on paremman, kustannusvaikutta-
vamman terveydenhuollon ohella lisätä Suo-
men kiinnostavuutta alan tutkimus- ja liike-
toimintaympäristönä. Lisäksi aikomuksena on 
myös perustaa kansallinen genomikeskus (31).
Tarve geneettiselle osaamiselle on siis huo-
mattu päättäjienkin keskuudessa, ja sen klii-
ninen hyödyntäminen näyttää vääjäämättä li-
sääntyvän muutaman vuoden kuluessa. Kuluja 
tästä koituu luonnollisesti geenitestauksen li-
sääntymisestä sekä muun muassa päätöksente-
on tukiohjelmien hankkimisesta ja terveyden-
huollon henkilöstön kouluttamisesta. Viimeksi 
mainitut on huomioitu genomistrategiassa. 
Jatkossa tärkeä ratkaistava kysymys on, minne 
potilaan geenitestitulokset tallentuvat, jotta ne 
ovat saumattomasti kliinikon hyödynnettävissä.
Farmakogenetiikan käyttöönottoa voitaisiin 
jouduttaa esimerkiksi tuomalla sitä osaksi Käy-
pä hoito -suosituksia. Viranomaisten taholta 
asiaa voitaisiin edistää sisällyttämällä geno-
tyyppikohtaisia suosituksia nykyistä enemmän 
lääkkeiden valmisteyhteenvetoihin. Kodeiini-
valmisteiden osalta erittäin nopea CYP2D6-
metaboloijatyyppi onkin jo päivitetty valmiste-
yhteen vetoon vasta-aiheena. Onko lääkkeitä, 
joiden KELA-korvattavuutta puollettaisiin 
geeni testin tuloksella?
Farmakogenetiikkaa tulisi opettaa jo lääkä-
reiden ja muiden terveydenhuollon ammatti-
laisten perus- ja jatkokoulutuksessa. Farmako-
geneettinen tiedonhallinta sekä reseptiohjel-
mien genotyypin mukaiset varoitukset ja 
keho tukset tulee sisällyttää jatkossa potilas-
tietojärjestelmiin.
Geenitestaamiseen liittyviä kustannuk-
sia voivat laskea testivolyymin kasvu ja testi-
paneelit, joiden ajatuksena on tutkia enna-
koivasti useaa merkittävää geeniä yksittäisen 
geenin tutkimisen sijaan. Säästöjä syntyy myös, 
jos lääkehaittavaikutukset ja tehottoman lääke-
hoidon aiheuttamat kustannukset vähenevät. 
CYP2C19-testauksen kustannustehokkuutta 




 8 Farmakogenetiikka tutkii perintötekijöi-
den vaikutusta lääkevasteeseen.
 8 Farmakogenetiikan hyödyntäminen on 
yleistymässä klinikassa.
 8 Geenitestaus halpenee muun muassa 
geenipaneelitutkimusten myötä.
 8 Haasteita luo geenitestien tulosten tul-
kinta, minkä tueksi kehitetään digitaalisia 
ratkaisuja.
 8 Farmakogenetiikan hyödyntäminen voi 
pienentää terveydenhuollon kustannuk-
sia haittavaikutusten ja tehottomien lää-
kehoitojen vähentyessä.
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la populaatiotutkimuksella että teoreettisella 
kohortilla, jossa saatiin yli 400 dollarin säästö 
potilasta kohden vuodessa (32,33). CYP-gee-
nien testaamisen hyötyä selvittäneessä tutki-
muksessa puolestaan useaa lääkettä käyttävien 
vanhusten sairaalahoitojaksojen määrä pieneni 
noin 40 % ja päivystyskäynnit vähenivät alle 
kolmannekseen verrattaessa geenitestattuja ei-
testattujen ryhmään (34). Tosin samalla avo-
hoitokäynnit lisääntyivät testattujen ryhmässä 
(34). Geenitieto ja kauan odotettu yksilöllistet-
ty lääketiede tulleekin näin koitumaan yksilön 
hyödyn ohella myös yhteiskunnan hyödyksi.
Lopuksi
Useiden merkittävien lääkeainemetaboliaan 
vaikuttavien geenien, kuten CYP-geenien ja 
SLCO1B1:n genotyypin määritykset ovat ny-
kyisin helposti saatavilla. Myös paneelitutki-
mukset tekevät tuloaan Suomeen. Farmakoge-
neettistä päätöksentekoa tukevat apuohjelmat 
eivät vielä sisälly sähköisiin potilastietojärjes-
telmiin, mutta tällä hetkellä Terveysportissa 
saatavilla oleva GeneRx-tietokanta paikkaa 
tätä puutetta. Farmakogenetiikkaan sisältyy 
vähemmän eettisiä ongelmia kuin tautiriskejä 
ennustavaan genetiikkaan – lääkehoidon osalta 
geenitestauksen hyödyt ohittavat useimmissa 
tapauksissa haitat. 
Tutkimusten perusteella lääkekulujen sekä 
merkittävien haittavaikutusten ja sairaalahoito-
päivien vähenemisen kautta voidaan saavuttaa 
huomattavia kustannussäästöjä terveydenhuol-
lossa, kun farmakogenetiikkaa hyödynnetään 
potilaan lääkehoidossa. Jo pitkään kliinikon on 
kuulunut lääkettä määrättäessä ottaa huo mioon 
potilaan munuaisfunktio, lääkeyhteisvaikutuk-
set ja mahdolliset yliherkkyydet. Näiden lisäk-
si tulisi tarvittaessa ottaa huomioon myös po-
tilaan perintötekijät, joita voidaan jo nykyisin 
melko kattavasti tutkia. Tulkinnan avuksi tarvi-
taan toimivia sähköisiä päätöksenteon tukijär-
jestelmiä. ■
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SUMMARY
Pharmacogenetics arrived at the clinic
Did your patient suffer a stroke in spite of taking clopidogrel? Did your patient feel exceptionally ill after using codeine? 
Pharmacogenetics may help to resolve situations like these. Several alterations of drug responses associated with genetic 
factors are already known, and this knowledge is actively being incorporated into clinical practice. Inherited variation 
of genes affecting drug metabolism may lead to significant differences in the concentration of the active compound. 
Also,  severe immunological drug reactions may be caused by genetic factors. Utilization of pharmacogenetics is being 
advanced by lowering of the costs of genetic testing, improved interpretation of test results, development of electronic 
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Sovelluksessa on tiedot noin 100 lääkkeestä, joiden vaikutus riippuu 
potilaan yksilölliseen metaboliaan tai vasteeseen vaikuttavasta perimästä. 
Esimerkiksi lääkeainemetaboliaan osallistuvien entsyymien toiminnan pe-
rinnöllinen vaihtelu voi johtaa lääkeaineen pitoisuuksien moninkertaisiin 
eroihin. Tutkimusten mukaan lähes 20 prosenttiin Suomessa määrättävistä 
resepteistä liittyy geneettistä vaihtelua.
Farmakogenetiikan sisältö on myös osa Duodecim lääketietokantaa.
www.terveysportti.fi
